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Hilfe, ich habe krumme Finger - Oder die Lösung einer Reihe medizinischer Phänomene 
Help, I have crooked fingers - Or the solution to a series of medical phenomena 
Wir beschreiben den Fall eines 23-jährigen Mannes, der selbst Humanmedizin studiert und 
während seiner Ausbildung durch das im Studium erlangte Wissen im Stande war, bei sich 
selbst die Verdachtsdiagnose eines Ehlers-Danlos-Syndroms zu stellen. Die Krankheit war im 
Vorfeld von mehreren Ärzten, die aufgrund der symptomalen Manifestationen konsultiert 
wurden, übersehen worden. 
Ehlers-Danlos-Syndrom; Kollagenstörung; Subluxation; Gelenk; Gefässanomalien 
 
We describe the case of a 23-year old man, who is himself a student of human medicine and 
who performed, thanks to his knowledge gained during his studies, a presumptive diagnosis of 
the Ehler-Danlos-syndrome on himself. This fact was previously underdiagnosed by several 
physicians, who were consulted due to the manifestation of symptoms.  
Ehlers-Danlos syndrome; collagen disorder; subluxation; joint; vascular anomalies 
 
 
Ü1 Anamnese und Befunde 
Ein 23-jähriger Medizinstudent wird in einer Pathologievorlesung des dritten Jahreskurses 
Humanmedizin plötzlich hellhörig, als der Dozent folgende Symptome nennt: Hypermobile 
Gelenke mit Prädisposition für (Sub)luxationen; Haut stark dehnbar, fragil und vulnerabel; 
mögliche Beteiligung der Augen und inneren Organe; weitere, eher allgemeine Symptome des 
Bewegungsapparates. Der Student erinnert sich, wie er während der Schulzeit jeweils den 
Mitschülern seine „Gummifinger“ präsentieren musste. Mit einer Mischung aus Faszination, 
Verwunderung und Abscheu wurden diese dann begutachtet, währendem er sie so weit 
hyperextendierte, bis die Nägel (in Dorsalextension) jeweils den Handrücken berührten. Auch 
die Radialflexion des Handgelenks bis zur Berührung von Daumen und radiusseitigem Unterarm 
war nie ein schwieriges Unterfangen. 
Abbildung 1 
 
Abbildung 1: 
Passive Mobilität des Carpus in Flexion (a) und Extension (b) 
Auch erinnert sich der Student an eine Erzählung seiner Mutter, die ihm berichtete, er wäre als 
Kleinkind jeweils sehr gerne in Bauchlage auf dem Boden gelegen, wobei er seine Füsse jeweils 
in Plantarextension platzierte, und dabei seine auf dem Boden aufliegenden Zehen derart dorsal 
extendierte, dass die Zehenspitzen beinahe den Fussrücken berührten. Im frühen 
Primarschulalter kam es dann zu einer Begebenheit, die der schnellen Klärung dieser 
Phänomene hätte dienlich sein können. Damals hatte der kleine Junge (der für sein Alter 
eigentlich gar nicht so klein war und aufgrund seines raschen Längenwachstums bereits im 
frühen Kindesalter ohne jeglichen pathologischen Befund pädiatrisch abgeklärt worden war) 
einen Unfall, wie ihn Kinder fast täglich haben. Währendem er über eine Wiese rannte, geriet er 
ins Stolpern und stürzte, wobei er sich reflexartig mit den Armen abzufangen versuchte. Dabei 
muss er wohl - anstatt mit den Handflächen - mit den Fingern voran aufgekommen sein, so dass 
die Finger II bis V beider Hände insbesondere in den Metakarpophalangealgelenken (MCP-
Gelenke) um ca. 160 Grad dorsal hyperextendiert wurden, so dass sich die jeweiligen 
Dorsalseiten von Finger und Handrücken fast vollständig berührten. Diese extreme 
Hyperextension hatte eine Subluxation der MCP-Gelenke zur Folge, so dass die Finger in dieser 
abnormen Position verblieben, als der Junge nach Hause lief. Die erschrockenen Eltern riefen 
den diensthabenden Notfallarzt an, der sich die Hände sofort ansehen wollte und anschliessend 
den Eltern sowie dem Jungen mitteilte, er hätte so etwas auch noch nie gesehen und es nur die 
Möglichkeit gäbe, die Finger manuell zu reponieren. Erstaunlicherweise war diese Prozedur für 
den Jungen nicht sonderlich schmerzhaft und im anschliessend angefertigten Röntgenbild der 
Hand konnte man keinerlei Abnormitäten der Hand, der Finger oder der Gelenke erkennen, was 
zwar alle Beteiligten - den Arzt am meisten - erstaunte, der Arzt selber sich jedoch nur mit „Das 
kann schon mal vorkommen“ erklären konnte. Während der nächsten Jahre erlebte der Junge - 
und später junge Mann - zahlreiche Unfälle mit Beteiligung von Gelenken, Halteapparat und 
Weichteilen, die jedoch durchwegs mit Zerrungen, Sehnen- oder Bänderteilrissen, 
Verstauchungen, etc., jedoch nie mit Frakturen endeten. Dies entlockte den behandelnden 
Ärzten immer wieder Kommentare wie „Das ist eigentlich unmöglich“ oder „Das müsste alles 
gebrochen sein“. Überhaupt kam es - insbesondere während der Pubertät - zu auffällig vielen 
Bagatellunfällen wie z.B. Abknicken des Fusses, „Nachgeben“ der Knie während des Gehens 
oder „Hängenbleiben“ der Füsse beim Rennen in hohem Gras, was mit einer „allgemeinen 
Schwäche der Gelenke“ erklärt wurde, unter der schon die Mutter sowie die Grossmutter 
mütterlicherseits gelitten hatten. Auch im Turnunterricht bemerkte der Junge seine 
Andersartigkeit, wenn er aufgrund seiner nachgebenden Gelenke einfach keinen Halt an der 
Kletterstange finden konnte, oder die Handgelenke beim Versuch Liegestütze zu machen, 
nachgaben und einknickten. Die Turnlehrer führten das jeweils auf blosse Faulheit, Trägheit, 
mangelnde Willensanstrengung, oder auf den durch ein angeborenes Asthma bronchiale 
beeinträchtigten Allgemeinzustand sowie die damit einhergehende Leistungsintoleranz zurück. 
Noch heute Verfügt der junge Mann über einen aussergewöhnlichen Bewegungsumfang insb. 
der kleinen Gelenke. 
Abbildung 2 
 Abbildung 2: 
Aktive (a) sowie passive (b) Mobilität der MCP-Gelenke II-IV kombiniert. 
Auf der Abbildung erkennbare Diagnosekriterien nach Beighton[1] für Hypermobilität: MCP-Gelenk V 
über 90° extendierbar (c), Carpus derart flektierbar, dass der erste Finger die Flexionsseite des Unterarms 
berührt (d). 
Ausmass der Hypermobilität in den MCP-Gelenken I (e) sowie V (f). 
 
Abbildung 3 
 Abbildung 3: 
Genu recurvatum mit Extension über 10° insb. des rechten Knies. 
 
Im Laufe der Zeit zeigten sich noch weitere Symptome, die insbesondere während der Pubertät 
stark in den Vordergrund traten und bis heute nach wie vor persistieren. So begann die Haut 
während des Wachstumsschubes an diversen Orten Striae zu zeigen, die zuerst über den 
grossen Gelenken (Knie, Hüfte, Schulter), später auch in den Flächen (Bauch, Oberarm, 
Rücken) auftraten. Als weiteres Hautproblem manifestierte sich eine chronische Follikulitis sowie 
Einwachsen von Haaren in die Haut, vor allem im Bereich der behaarten Gesichtshaut sowie an 
den Unterarmen mit einem gewissen jahreszeitlichen Zyklus (Verschlechterung der Symptome 
bei Wärme). Ein deswegen konsultierter Dermatologe kommentierte die Problematik in Form 
des Satzes „Das kann schon mal vorkommen“. 
Abbildung 4 
 Abbildung 4: 
Typische Ausprägung der Follikulitis am Unterarm (a) sowie in der Ellenbeuge (b). 
 
Auch zeigten sich Probleme mit dem Sehapparat. Insbesondere morgens sowie bei Müdigkeit 
verspürt der Patient trockene, brennende und kratzende Augen, wobei die Symptome gut auf 
Augentropfen oder -gels ansprechen. Ausserdem besteht  seit frühester Kindheit eine 
mittelgradige Photophobie. In der ophthalmologischen Sprechstunde wurde eine chronische 
Konjunktivitis diagnostiziert und als Grund für diese wurde angegeben „Das kann schon mal 
vorkommen“. Die eingangs erwähnte Vorlesung trug den Titel „Extrazelluläre Matrix“ und die 
erwähnten Symptome beziehen sich auf den Themenkreis der angeborenen Kollagenstörungen, 
zu denen z.B. Osteogenesis imperfecta, das Alport-Syndrom oder das Ehlers-Danlos-Syndrom 
(EDS) gehören, wobei der hier beschriebene Student nach den Ausführungen der Vorlesung 
letzteres als Verdachtsdiagnose bei sich selbst feststellte. Auch wurde in der Vorlesung darauf 
hingewiesen, dass Patienten mit diesen Erkrankungen unbedingt systematisch abgeklärt werden 
müssten, da jedoch keine genaueren Informationen zu den nötigen Abklärungen gegeben 
wurden, sprach der Student nach der Vorlesung den Dozenten darauf an. Dieser war sehr 
überrascht darüber, dass die Möglichkeit eines EDS bei diesem jungen Mann noch nicht 
abgeklärt worden war, passiert das doch normalerweise im Kindesalter. Da es sich bei dem 
Dozenten um einen Pathologen handelte, konnte er keine genaueren Auskünfte geben und 
verwies den Studenten an das Institut für Medizinische Genetik. Einige Tage später stellte sich 
der Student am Institut für medizinische Genetik vor und auch die Genetikerin reagierte recht 
überrascht und interessiert. Es wurde ein Termin für eine genaue Abklärung vereinbart, bei der 
hauptsächlich die Symptome, Familienanamnese, persönliche Anamnese sowie diverse 
Körpermasse und Bewegungsumfänge aufgenommen wurden. Zum Schluss des Gesprächs 
erklärte die Untersucherin, dass auch sie die Möglichkeit eine Ehlers-Danlos-Syndroms für sehr 
wahrscheinlich halte und es sich aufgrund der Manifestation am ehesten um ein EDS Typ III, 
oder ein sehr schwach ausgeprägtes EDS Typ II handeln könnte. Ein Gentest könnte zwar 
weitere Erkenntnisse bringen, allerdings würde man aufgrund der nicht geringen Kosten sowie 
dem verbleibenden Unsicherheitsfaktor bei einer so schwach ausgeprägten Manifestation darauf 
eher verzichten. Allerdings wurde die Empfehlung ausgesprochen, einen Termin zur 
Echokardiographie zu vereinbaren, da bei sämtlichen Typen und Schweregraden von EDS 
immer eine gewisse Gefahr der Gefässbeteiligung besteht. 
 
Ü1 Weitere Abklärungen und Verlauf 
Der Student stellte sich selbst in der kardiologischen Sprechstunde des Universitätsspitals 
Zürich vor, wo eine Echokardiographie durchgeführt wurde, die einen normalen Befund zeigte. 
Da in der Echokardiographie nur die direkte Beteiligung des Herzens sowie der unmittelbar 
anschliessenden Gefässe beurteilt werden kann, erhielt der Student den Rat, sich zusätzlich in 
der Radiologie zu einer Angiographie anzumelden. Diese wurde zu einem späteren Termin im 
Form einer Magnetresonanz-Genzkörperangiographie in einem MRI Ultra-Highfield 3-Tesla High 
Definition-Gerät durchgeführt, wobei sich einige Normvarianten (gemeinsamer Abgang des 
Truncus brachiocephalicus und Arteria carotis communis links aus dem Aortenbogen, sowie 
eine hypoplastische Arteria communicans posterior rechts) jedoch keinerlei Anzeichen für 
aneurysmatische oder anderweitige Gefässveränderungen resp. vaskuläre Beteiligung des EDS 
zeigten. 
Abbildung 5 
 
Abbildung 5: 
Magnetresonanzangiographie des Rumpfes (a) sowie der Beine (b). 
Die Markierungen zeigen die wichtigsten Prädiletionsstellen für aneurysmatische Gefässveränderungen 
geordnet nach der Häufigkeit ihres Auftretens[2]: 1. Aorta abdominalis (55%), 2. Aorta ascendens (17%), 
3. Arteria poplitea (12%), 4. Thorakale Aorta (8%), 5. Arteria iliaca (3%), 6. Alle anderen Arterien (5%) 
als Beispiel Arteria femoralis. 
 
Abbildung 6 
 
Abbildung 6: 
Magnetresonanzangiographie des Herzens sowie der wichtigsten Halsgefässe. Es ist wichtig, sämtliche 
dargestellten Gefässe in ihrem gesamten Verlauf exakt und sorgfältig zu beurteilen. Insb. die grün 
markierten Gefässe (Arteria carotis communis, 1; Arteria carotis externa, 2; Arteria carotis interna, 3; 
Arteria vertebralis, 4) müssen aufgrund ihrer Beziehungen zum Gehirnkreislauf akribisch genau 
untersucht werden. Zusätzliche Markierung (roter Pfeil): gemeinsamer Ursprung des Truncus 
brachiocephalicus und der Arteria carotis communis dextra als Normvariante. 
 
Abbildung 7 
 Abbildung 7: 
Magnetresonanzangiographie des vorderen Gehirnkreislaufes mit Circulus arteriosus cerebri (Willisi) aus 
verschiedenen Perspektiven (Rotation in der Saggitalebene von a bis f). Sämtliche hier dargestellten 
Gefässe müssen aufgrund ihrer Charakteristik als Prädiletionsstellen für intrakranielle Aneurysmen 
akribisch genau auf aneurysmatische oder anderweitige Veränderungen beurteilt werden. Markierungen 
im Bild f: Normal ausgeprägte Arteria communicans posterier sinistra (roter Pfeil) und nicht darstellbare 
hypoplastische Arteria communicans posterier dextra (grüner Pfeil). 
 
Tabelle 1 
Klassifikation und Diagnosekriterien des Ehlers-Danlos Syndrom 
Tabelle 1 angepasst nach [3], [4], [5] 
EDS-Typ* E** OMIM-Nr. Major-Kriterien Minor-Kriterien Pathogenese Gefässbeteiligung Lit. 
        
Klassischer Typ 
(Gravis = Typ I) 
(Mitis = Typ II) 
AD 130000 (Typ I) 
130010 (Typ II) 
Hyperelastizität und -
fragilität der Haut; 
Verbreiterte, atrophe 
Narbenbildung als 
Manifestation der Bdgw-
Schwäche; 
Gelenkhypermobilität 
Weiche, samtaratige Haut; 
Molluskoide 
Pseudotumoren; Spheroide 
Kpl. infolge 
Gelenkhypermobilität 
([Sub]luxationen, Pes 
planus); Muskuläre 
Hypotonie; 
Hämatomneigung; Sympt. d. 
Bdgw-Schwäche 
(Hiatushernien, Analprolaps, 
Zervixinsuff.); Kpl. n. 
chirurg. Eingriffen; Pos. FA; 
ausgeprägte Müdigkeit 
Kollagen-V-
Bildungsstörung 
Kleines Risiko v.A. 
Lumenerweiterung 
sowie „schlaffer“ 
Klappenapparat 
des Herzens. 
Nicht akut 
lebensbedrohlich. 
[6] 
[7] 
Hypermobiler Typ 
(Typ III) 
AD 130020 Generalisierte 
Gelenkhypermobilität; 
Hautbeteiligung 
(Hyperelastizität 
und/oder weiche, 
verletzliche Haut) 
Rezidivierend Luxationen; 
Chron. Rücken- u. Gelenk-
Sz.; Pos. FA 
 Kleines Risiko v.A. 
Lumenerweiterung 
sowie „schlaffer“ 
Klappenapparat 
des Herzens. 
Nicht akut 
lebensbedrohlich. 
[8] 
Vaskulärer Typ 
(Arteriell-Ekchymotisch 
= Typ IV) 
AD 130050 
(225350) 
(225360) 
Dünne, 
durchscheinende Haut; 
Arterielle, intestinale und 
uterine Rupturen; 
Ausgeprägte 
Hämatomneigung; 
Charakteristische Facies 
Akrogerie; Hypermobilität d. 
kleinen Gelenke; Rupturen 
v. Mm. u. Sehnen; 
Klumpfüsse; Frühzeitige 
Varikosis; Arterivenöse 
Fisteln; Pneumothorax; 
Paradontitis; Pos. FA; 
Plötzliche Todesfälle b. 
nahen Verwandten 
Kollagen-III-
Bildungsstörung 
Hohes Risiko für 
Spontanrupturen 
[4] 
Kyphoskoliotischer Typ  
(Oculär-Skoliotisch 
= Typ VI) 
AR 225400 
(229200) 
Muskelhypotonie schon 
bei Geburt („floppy 
infant“); Verzögerte 
statomotorische 
Entwicklung; 
Kyphoskoliose 
(progrediente 
Neugeborenenskoliose) 
Marfanoider Habitus; 
Mikrokorneae; Osteopenie; 
Arterielle Gefässrupturen; 
Erhöhte Fragilität d. Haut; 
Atrophe Narben; 
Hämatome; Teigige Haut 
Lysylhydroxylase-
Mangel 
Mässiges Risiko für 
Spontanrupturen 
[9] 
[10] 
[11] 
Arthrochalastischer Typ  
(Arhtrochalasis multiplex  
congenita = Typ VII A/B) 
AD 130060 Schwere generalisierte 
Hypermobilität der 
Gelenke mit 
wiederholten (Sub-) 
Luxationen; Kongenitale 
bilaterale Hüftluxation; 
Blaue Skleren 
Hyperelastizität und -
fragilität der Haut; 
Muskuläre Hypotonie; 
Kyphoskoliose; Milde 
Osteopenie 
Kollagen-I-
Bildungsstörung 
Kleines Risiko v.A. 
Lumenerweiterung 
sowie „schlaffer“ 
Klappenapparat 
des Herzens. 
Nicht akut 
lebensbedrohlich. 
[12] 
[13] 
Dermatosparaktischer 
(Humaner 
Dermatosparaxis 
Typ = Typ VII C) 
AR 225410 Ausgeprägte 
Hautfragilität; Hängende 
Haut (Cutis laxa - 
ähnlich) 
Hämatome; Hernien; 
Frühzeitiger Blasensprung 
Mangel an N-
terminaler 
Prokollagen-I-
Peptidase 
Kleines Risiko v.A. 
Lumenerweiterung 
sowie „schlaffer“ 
Klappenapparat 
des Herzens. 
Nicht akut 
lebensbedrohlich. 
[14] 
*neuer Name, (alter Name); **Erbgang: AD=Autosomal dominant, AR=Autosomal rezessiv, XL=X-Linked;  
 
 
Ü1 Diagnose 
Nach den Klassifikationskriterien von Villefranche (siehe Tabelle 1) sowie unter 
Berücksichtigung der intakten (also nicht beteiligten Gefässe) ergibt sich klinisch-diagnostisch 
mit hoher Wahrscheinlichkeit ein Ehlers Danlos Syndrom (ICD-10 Q79.6) Typ III (Hypermobiler 
Typ) oder Typ II (Klassischer Typ mit Subtyp Mitis) in schwach ausgeprägter Form. 
Ü1 Kommentar 
Bei dem hier vorgestellten Fall wurden sämtliche frühen Zeichen eines möglichen Ehlers-
Danlos-Syndroms von mehreren Ärzten übersehen, resp. nicht ernst genommen und der Patient 
stellte bei sich selbst im Alter von 23 Jahren die mögliche Diagnose einer 
Bindegewebskrankheit. Betrachtet man die Symptomliste, so fällt einem hauptsächlich eine 
starke Hypermobilität v.A. in den kleinen Gelenken auf. Daneben findet man Symptome, wie 
allgemeine Gelenksinstabilitäten mit erhöhter Sturz- und Verstauchungsneigung, starke Striae-
Bildung und chronische Follikulitis und Konjunktivitis, etc., die sich möglicherweise ebenfalls 
durch pathologische Kollagene erklären lassen. Da einige Formen von EDS (insb. EDS IV) eine 
starke Gefässbeteiligung, Entwicklungsstörungen (z.B. statomotorische Verzögerung bei EDS 
VIA), kongenitale Veränderungen (z.B. kongenitale Kyphoskoliose bei bei EDS VI, kongenitale 
Hüftluxation sowie blaue Skleren bei EDS VII)  oder viel stärkere Hautbeteiligung in den Major-
Kriterien fordern, kann davon ausgegangen werden, dass bei weitergehender Diagnostik am 
ehesten die zuvor bereits erwähnten Typen III oder II in schwacher Ausprägung gefunden 
werden könnten, resp. dass ein anderer Subtyp eher unwahrscheinlich ist. Aufgrund der 
symptomalen Manifestationsart und -stärke der Krankheit ist es nachvollziehbar, dass die 
einzelnen Spezialisten (Ophthalmologe, Dermatologe) bei der isolierten Betrachtung der 
Symptome in ihrem Zuständigkeitsbereich keine übermässigen Abnormitäten oder konkrete 
Hinweise auf die Diagnose finden konnten. Etwas anders liegt die Lage hingegen beim Pädiater, 
der in einer routinemässigen Ganzkörperuntersuchung durchaus auf genügend Hinweise 
gestossen sein muss, die Krankheit - wenn auch nicht zweifelsfrei diagnostisch, aber doch 
mutmasslich - zu erkennen. Dies insbesondere daher, dass die Gelenkshypermobilität schon im 
Kleinkindesalter hinlänglich ausgeprägt und erkennbar war, was die Mutter zwar dem Pädiater 
mitgeteilt, von diesem jedoch als „nicht auffällig“ eingestuft wurde. Und selbst nach der durch 
den Pädiater verpassten Diagnose hätte dem diensthabenden Notfallarzt bei der Untersuchung 
nach besagtem Sturz mit Subluxation der Finger II-V beidseits auffallen sollen, dass zumindest 
„irgendetwas anders“ war als üblich, wobei bereits das Stellen einer Verdachtsdiagnose auf ein 
„Problem mit den Gelenken“ und Weiterleitung an ein entsprechendes Zentrum, oder zumindest 
einen Pädiater mit entsprechender Spezialisierung und Erfahrung, ausgereicht hätte, die 
Diagnose schon früh definitiv zu stellen. Im Falle eines (vermuteten) EDS ist es aus 
verschiedenen Gründen wichtig, die Diagnose so früh wie möglich zu stellen, damit geeignete 
Präventionsmassnahmen gegen spätere Komplikationen, resp. zumindest eine entsprechende 
Monitorisierung eingeleitet werden können. Dies sollte auch dann geschehen, wenn die 
Diagnose nicht abschliessend zweifelsfrei gestellt werden kann, jedoch genügend Hinweise 
vorhanden sind, dass die Diagnose klinisch wahrscheinlich ist[4]. Allgemein kann man sagen, 
dass das akut bedrohlichste Risiko von Gefässveränderungen ausgeht, die bei gewissen EDS-
Subtypen auftreten und unter ungünstigen Bedingungen spontan rupturieren können[15],[16]. 
Da diese – insb. bei den Typen IV und VI – auftretenden Rupturen meist neonatel oder dann 
provoziert (nicht selten iatrogen!) sind, ist ein entsprechendes Monitoring fast oder gar nicht 
möglich, resp. sinnvoll. Bei den übrigen Typen findet man eher gewisse Gefässverbreiterungen, 
resp. „schlaffe“ Herzklappen, was aber nicht akut lebensbedrohlich und z.B. durch 
Echokardiographie gut erkennbar ist. Ob und wie oft eine solche nötig ist, muss von Fall zu Fall 
durch einen geeigneten Spezialisten beurteilt werden. 
 
Allerdings soll der Patient auf die Problematik der hypermobilen Gelenke in Bezug auf 
Langzeitschäden hingewiesen werden. Hyperextensionstraumen, Instabilitäten, Luxationen, 
übermässige Abnutzung (bis hin zur früh auftretenden Arthrose) sowie Fehlhaltungen, resp. -
belastungen können durch ein geeignetes Muskelaufbautraining verhindert, oder zumindest in 
ihrem Schweregrad abgemildert werden, was als positiven Nebeneffekt auch eine bessere 
Körperwahrnehmung sowie -beherrschung mit sich bringt, wodurch das Verletzungsrisiko noch 
einmal verringert werden kann. Hingegen sollten Sportarten wie Langstreckenlauf oder 
Kunstturnen im Sinne der Gelenksschonung vermieden werden[3]. Bereits geschädigte oder 
geschwächte Gelenke können mit entsprechenden orthopädischen Massnahmen (wie z.B. 
Orthesen) und/oder Physiotherapie unterstützt werden[3]. Bei starker Haut- und/oder 
Gefässbeteiligung empfiehlt es sich, auf Kontaktsportarten oder andere Tätigkeiten, die diese 
Systeme stark beanspruchen, zu verzichten[3],[4]. Bei allen Arten von Ehlers-Danlos muss vor 
chirurgischen Eingriffen das zusätzliche Risiko abgeklärt und mit geeigneten Massnahmen (z.B. 
alternativer Operationskanal, Gefässgraft statt -naht, etc.) soweit möglich minimiert 
werden[15],[16],[17]. Bei Auftreten von organspezifischen Komplikationen (z.B. Anal- oder 
Cervixprolaps bei EDS I und II) empfiehlt sich eine interdisziplinäre Zusammenarbeit von 
Spezialisten der entsprechenden Organsysteme, mit Spezialisten für Kollagenerkrankungen zur 
genauen Klassifizierung sowie Genetikern und entsprechend ausgebildeten Therapeuten[3]. Bei 
den übrigen, allgemein durch Kollagenfehler entstehende, Symptome soll in erster Linie eine 
möglichst hohe Lebensqualität ohne die Möglichkeit von kurativen Behandlungen erzielt werden. 
Dies kann z.B. durch die regelmässige Anwendung von Augentropfen oder -gels gegen 
chronische Konjunktivitis oder eine möglichst sanfte (resp. gar keine) Rasur als Prophylaxe resp. 
zur Minimierung der chronischen Follikulitis geschehen. Bei stärker ausgeprägten Formen von 
EDS ist es im Sinne des Patienten zwingend erforderlich, eine gründliche interdisziplinäre 
Abklärung in die Wege zu leiten, so dass allfällige Beteiligungen der diversen Organsysteme so 
früh als möglich erkannt und behandelt, resp. prophylaktische Massnahmen in die Wege geleitet 
werden können. Schlussendlich muss jedoch auch der Grundversorger die grundlegenden 
Merkmahle eines EDS kennen, um dieses von anderen, ähnlich gearteten Krankheiten 
unterscheiden zu können. Betrachtet man im vorliegenden Fall z.B. die isolierte Hypermobilität, 
so wäre nach den Kriterien des Beighton-Score[1] aufgrund einer Gesamtpunktzahl von >4/9 
differenzialdiagnostisch auch ein reines Hyperlaxitätssyndrom denkbar, das hier aber aufgrund 
der anderen Symptome eher auszuschliessen ist [18]. 
Ü2 Einteilung der Kollagenopathien und deren Diagnose 
Wie bereits mehrfach erwähnt, handelt es sich bei EDS um eine sog. Kollagenopathie, d.h. eine 
Erkrankung des Kollagens. Allgemein unterscheidet man bei den Kollagenopathien 4 
verschiedene Typen: Störung der Kollagensynthese (z.B. EDS VI, Skorbut, Rachitis), Störung 
der Kollagenreifung (z.B. EDS I, V, VII), Störung der Kollagenkettenzusammensetzung (z.B. 
EDS IV, Osteogenesis Imperfecta, Arthrose). Aufgrund der hohen Präsenz (Kollagen kommt in 
sämtlichen Bindegeweben vor und macht ca. 30% der Proteinmasse eines Menschen aus) 
sowie Variabilität (es sind über 30 verschiedene Typen von Kollagen bekannt) ist es nicht 
verwunderlich, dass Kollagenopathien eine extrem heterogene klinische Manifestation 
aufweisen. Trotzdem kann die Verdachtsdiagnose einer Kollagen-assoziierten Erkrankung (wie 
eben z.B. EDS) häufig schon aufgrund der klinischen Symptomatik gestellt werden. Eine 
endgültige Diagnose kann mittels eienr Hautbiopsie mit anschliessender biochemischer 
Kollagenanalyse der kultivierten Fibroblasten und Elektronenmikroskopie (EM) der fixierten Haut 
gestellt werden. Die Kosten dafür (ca. SFr. 1‘200.- für Kollagenanalyse, resp. ca. SFr. 200.- für 
EM) werden aufgrund der potentiellen, schwerwiegenden Folgen der Kollagenopathien von den 
Krankenkassen übernommen. Die genetische Untersuchung steht erst an zweiter Stelle und 
spielt hauptsächlich für Familienscreening resp. Pränataldiagnostik nach bestätigter Diagnose 
eine Rolle. Da die Gruppe der Kollagenerkrankungen sowie ihre (Spät)folgen wie schon erwähnt 
extrem heterogen ist, ist die korrekte Diagnose von grosser Bedeutung in Bezug auf Lebens- 
und Familienplanung, evt. Vorsorgeuntersuchungen, Beantragung von IV-Renten 
(Geburtsgebrechen), etc. und sollte daher bei entsprechender Verdachtsdiagnose unbedingt 
durchgeführt werden. Aufgrund des hohen Komplexitätsgrades finden sich dafür leider nur sehr 
wenig spezialisierte Fachzentren. Für grosse Teile von Europa nimmt dabei die Connective 
Tissue Disordeers Unit der Stoffwechselabteilung des Kinderspitals Zürich eine federführende 
Rolle ein, sowohl für die klinische als auch die laborchemische Diagnostik. 
Ü1 Key Messages 
Das Ehlers-Danlos-Syndrom (EDS) ist eine Bindegewebskrankheit, die insb. in den weniger 
stark ausgeprägten Fällen häufig sehr spät oder gar nicht diagnostiziert wird. Zeigt ein Patient 
gewisse Hinweise auf das eventuelle Vorhandensein eines EDS (wobei man sich in erster Linie 
insb. von Hypermobilität und Hautveränderungen leiten lassen soll), soll die Verdachtsdiagnose 
gestellt und durch einen entsprechenden Spezialisten weiter abgeklärt werden, so dass weitere 
Untersuchungen sowie Massnahmen so rasch und früh als möglich eingeleitet werden können. 
Die Lebensqualität, der Umgang mit einer nicht heilbaren, chronischen Krankheit, sowie - je 
nach Ausprägung - sogar die Überlebenszeit sind massgeblich von einer möglichst frühen, 
raschen und exakten Diagnose abhängig. 
Der Goldstandard für die Typisierung des EDS ist die Anamnese in Kombination mit der 
klinischen Untersuchung, Kollagenanalytik in Fibroblasten sowie Elektronenmikroskopie einer 
Hautbiopsie. 
Genetische Tests finden v.A. Anwendung bei Familienscreening sowie Pränataldiagnostik. 
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